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学位論文内容の要旨 
【背景と目的】骨形成不全症（osteogenesis imperfecta: OI）は全身骨の脆弱性・易骨折性
や青色強膜などを特徴とする骨系統疾患である。OI 患者の約 9 割で COL1A1・COL1A2 の
変異がみられるが、IFITM5 を始め骨代謝に関わる遺伝子の変異もみられる。我々は以前に
22 家系 27 名の OI 患者中 9 名に COL1A1/COL1A2 変異を同定した。今回症例数を増やし
遺伝子型と表現型の関連を検討した。
【方法】臨床的に OI と診断した発端者 96 名（軽症型 54 名、中重症型 41 名、5 型 1 名）
を対象とした。COL1A1/COL1A2/IFITM5 を Sanger 法で解析した。 
【結果と考察】COL1A1/COL1A2/IFITM5 に 73 名/22 名/1 名ずつそれぞれ変異を認めた。
COL1A1/COL1A2 の変異同定率は 99%と向上し、遺伝子型と表現型の関係は国内外の報告














Genetic analysis in Japanese patients with osteogenesis imperfecta: 
genotype and phenotype spectra in 96 probands 
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